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Les maladies rares ne sont plus orphelines 


Naguere orphelines, les maladies rares ont cesse de I’etre grace aux efforts conjugues des 
patients et de leurs associations, des medecins, des chercheurs et des pouvoirs publics 
de notre pays. 

Depuis longtemps, les maladies rares suscitent la curiosite des medecins : d’abord les 
manifestations externes visibles (« monstres »), puis des maladies systermiques ou limitees 
a un organe, caracterisees par leurs manifestations cliniques, I’anatomopathologie, la bio- 
logie, I’imagerie. C’est en grande partie du fait des progres dans la connaissance des 
maladies frequentes que Ton a identifie progressivement des maladies qui ne rentraient 
pas dans le cadre de formes atypiques de ces maladies frequentes, et qui avaient une 
identite propre. Des milliers de maladies ou syndromes (pres de 1 0 000) ont ainsi ete recon- 
nus au cours des dernieres decennies, dont une grande majorite sont d’origine genetique. 
La prevalence de ces maladies est tres variable, concernant de quelques dizaines a 
quelques milliers de patients en France. La liste des mutations geniques associees aux 
maladies rares ne cesse de croTtre. 

Si des maladies rares comme la mucoviscidose ont ete bien individualists depuis long- 
temps et beneficient d’une prise en charge specialisee (qui a ameliore le pronostic de la 
mucoviscidose en I’absence de traitement specifique), c’est surtout depuis 20 ans qu’un 
effort en Europe, ou la France a joue un role pionnier, s’est structure. Le public et les deci- 
deurs de la sante ont pris la mesure de I’injustice de capacites diagnostiques et de prise en 
charge fondees davantage sur le nombre de patients atteints que sur la necessaire egalite 
de diagnostic et de soins entre tous les malades. Le premier Plan Maladies rares, deve- 
loppe a partir de 2005, a conduit a la label lisation de centres de reference (131) et de 
centres de competences (501) pour les maladies rares qui associent les structures et les 
competences humaines pour le progres de la prise en charge des patients. Le nombre de 
centres de competences doit encore augmenter pour garantir une couverture equitable du 
territoire national. 

Apres un flottement decisionnel prolonge depuis sa premiere mouture, le deuxieme Plan 
Maladies rares a vu le jour I’an dernier. Parmi les necessites auxquelles il devra repondre 
figurent, entre autres, I’egalite de la prise en charge diagnostique, therapeutique et socio- 
economique des patients ; une filiere bidirectionnelle allant du generaliste (qui doit garder sa 
place dans la prise en charge de ces patients) au specialiste du centre de reference ou de 
competences, mais impliquant aussi les specialistes hospitaliers et liberaux de proximite, et 
les intervenants dans la prise en charge des handicaps; le developperment de la biologie 
specialisee (et notamment de la genetique moleculaire des maladies rares) ; et enfin, le 
developperment et un meilleur acces aux traitements innovants (dont les medicaments ou 
moyens therapeutiques nouveaux, et les medicaments prescrits hors AMM). 

Le progres dans le diagnostic et la prise en charge des maladies rares ne peut s’envisager 
qu’a I’echelle europeenne et mondiale, la seule qui puisse y apporter une dimension effi- 
cace. Dans ce domaine, la France a, en Europe, une (ou plusieurs) longueur(s) d’avance, 
et un role a jouer dans le developperment d’un reseau europeen de reference. 

Les maladies rares sont maintenant le paradigme d’un progres medical qui va de (’identifi- 
cation clinique d’une maladie ou syndrome a son analyse biopathologique (ou la biologie 
genetique moleculaire prend un role majeur), et a la decouverte de therapies ciblees. 

Non, vraiment, les maladies rares ne sont plus orphelines. 

Dans ce numero, voir p. 77 notre cahier special consacre aux maladies rares. 
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